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Suomessa ilmaisia sikiöseulontoja tarjotaan jokaiselle raskaana olevalle naiselle. Jos seulonnoista 
saadaan poikkeava tulos, tarjotaan mahdollisuutta jatkotutkimuksiin. Istukka- ja lapsivesitutkimus-
ten eli kajoavien tutkimusten lisäksi on nykyään käytössä Non invasive prenatal test (NIPT) jatko-
tutkimusvaihtoehtona. NIPT-tutkimus on nostanut suosiotaan, sillä tutkimus tehdään äidiltä otetta-
vasta verinäytteestä, eikä siinä siten ole keskenmenoriskiä kuten muissa vaihtoehdoissa. Jotta asi-
akkaat voisivat tehdä tietoisen valinnan seulontatutkimuksiin osallistumisesta ja ymmärtää niiden 
tuloksia, heidän täytyy saada laadukasta potilasohjausta. NIPT-tutkimuksen potilasohjauksesta ei 
ole tehty Suomessa tutkimuksia, jonka vuoksi päädyimme tekemään aiheesta kirjallisuuskatsauk-
sen. Aineistomme tutkimukset ovat englanninkielisiä. 
 
Tämän kirjallisuuskatsauksen tarkoituksena on kuvata, mitä NIPT-potilasohjaus edellyttää hoita-
jalta. Tavoitteena on tuottaa tietoa, jota voidaan hyödyntää terveysalan ammattilaisten antaman 
NIPT-potilasohjauksen kehittämisessä vastaamaan raskaana olevan ja hänen puolisonsa tarpeita. 
Kirjallisuuskatsausta voi hyödyntää myös muut sosiaali- ja terveysalan opiskelijat kasvattamalla 
tietouttaan NIPT-tutkimuksesta sekä siihen liittyvästä ohjauksesta.  
 
Tutkimusmenetelmänä käytimme kuvailevaa kirjallisuuskatsausta, jonka tutkimustulosten analy-
soinnissa käytimme sisällönanalyysiä. Aineisto valikoitui eri tietokannoista, kuten Ebsco, Wiley, 
Pubmed sekä Journal of Genetic Counseling. Lopullinen kokoonpano tutkimuksista koostui näistä 
tietokannoista. Tutkimuksia valikoitui mukaan yhteensä 12. 
 
Tutkimustuloksista kävi ilmi, että potilasohjaus on laaja kokonaisuus ja se vaatii ohjaajalta monen-
laisia valmiuksia. Näitä ovat asiakkaan ja hänen kumppaninsa yksilöllisyyden huomioiminen, kuten 
heidän taustansa, asenteiden ja arvojen huomioiminen. Ohjaajalta vaaditaan myös hyvää ohjaus-
osaamista, kuten päätöksenteon tukemista ja hyviä ohjauksen sisällöllisiä valintoja sekä ammat-
tieettistä toimintaa ja tarkoituksenmukaisia ohjauskäyntejä.  
 
Tutkimustuloksia voi käyttää NIPT-potilasohjauksen kehittämisessä sosiaali- ja terveydenhuollon 
ammattilaisten keskuudessa. Tutkimustuloksia voi soveltaa myös muuhun potilasohjaukseen pe-
rinnöllisyysneuvonnan parissa. Tulevaisuudessa voitaisiin tutkia NIPT-potilasohjausta nimen-
omaan Suomessa. 
 
 
Asiasanat: Sikiödiagnostiikka, NIPT, potilasohjaus, tietoinen valinta   
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In Finland, the government offers free prenatal screenings to every pregnant woman. If the results 
come back abnormal there is a possibility for further studies. In addition to placental and amniotic 
fluid studies, non-invasive prenatal test (NIPT) is currently used as an option for further studies. 
The NIPT test has gained popularity because the test is done on a blood sample taken from the 
mother and thus does not have a risk of miscarriage as with other options. For parents to make an 
informed choice to participate in screening and understand their results, they need to receive quality 
patient counseling. There are not any studies from Finland on NIPT patient counseling, which is 
why we ended up doing a literature review on the subject. The studies in our material are in English. 
 
The purpose of the literature review is to describe what kind of skills counsellors need in NIPT-
counseling. The aim is to provide information that can be used in the development of NIPT coun-
seling among social and health professionals and to improve the quality of patient counseling. The 
literature review can also be used by other social and health care students to increase their 
knowledge of NIPT research and counseling.   
 
As a research method, we used a descriptive literature review, in the analysis of which we used 
content analysis. The material was selected from various databases such as Ebsco, Wiley, Pub-
med, and the Journal of Genetic Counseling. The final composition of the studies consisted of these 
databases. There was a total of 12 studies. 
 
The results of the study showed that patient guidance is an extensive process and demands a lot 
of skills from a counsellor. These include considering clients and her partners individuality, such as 
their background, attitudes and beliefs. Counsellor also needs good counseling skills, such sup-
porting decision making and good content choices and consider things like time restrictions. 
 
The research results can be used in the development of NIPT patient counseling among social and 
health care professionals. The research results can also be applied to other patient counseling in 
the field of genetic counseling. In the future, NIPT patient counseling could be studied, specifically 
in Finland. 
 
 
 
Keywords: Prenatal diagnosis, NIPT, patient counseling, informed choice 
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1 JOHDANTO  
Suomen Sosiaali- ja terveysministeriön asetuksen mukaisesti jokaisella raskaana olevalla on oi-
keus niin halutessaan osallistua ilmaisiin sikiöseulontoihin. Tarkoituksena on tarjota tasapuolisesti 
kaikille raskaana oleville laadukkaita ja yhdenmukaisia sikiön seulontatutkimuksia ja ohjata tarvit-
taessa niiden pohjalta jatkotutkimuksiin sekä saada niistä ja niihin liittyvistä vaihtoehdoista riittä-
västi tietoa. Seulontojen tavoitteena ja hyötynä sekä yksilölle että yhteiskunnalle on se, että ne 
parantavat sikiön ja lapsen hoitomahdollisuuksia ja sitä kautta vähentävät syntyvien lasten sairas-
tavuutta ja imeväiskuolleisuutta. Kuntien velvollisuus on tarjota kolme ilmaista tutkimusta ja antaa 
tarpeeksi informaatiota vanhemmille seulontojen vaihtoehdoista ja mahdollisista jatkotutkimuksista. 
(Sosiaali- ja terveysministeriö 2019. Viitattu 12.8.2019.)  
 
 
1326/2010 2:14§  
Kunnan on järjestettävä alueellaan valtakunnallisen seulontaohjelman mukaiset seulon-
nat. Kunta voi lisäksi järjestää seulontoja ja terveystarkastuksia tietyn taudin tai sen esi-
asteen toteamiseksi tai taudin aiheuttajan löytämiseksi. (Finlex 2020a. Viitattu 
16.4.2020.) 
 
Laadukasta potilasohjausosaamista tarvitaan jokaiselta sosiaali- ja terveydenhuollon työntekijältä 
heidän kertoessaan seulontatutkimuksista. Samoin, jos seulontatutkimuksissa todetaan poik-
keavuuksia, tarvitaan potilasohjausosaamista myös ohjatessa vanhempia jatkotutkimuksiin ja nii-
den valitsemiseen. Jatkotutkimukset tehdään sikiölääketieteen yksikössä ja tarvittaessa vanhem-
mat ohjataan kliinisen genetiikan yksikköön perinnöllisyysneuvontaan. EuroGentest on määritellyt 
suosituksia ja ohjeita geenitestaukseen liittyvään perinnöllisyysneuvontaan. Kansainvälisesti pe-
rinnöllisyysneuvonnassa on nostettu esiin aiheita, joita on pidetty tärkeinä: ohjaajien asianmukai-
nen koulutus, tiedon sisältö ja sen ymmärrettävyys ohjattavalle, psykologinen tuki, luottamukselli-
suus, syrjinnän pelko, autonomia, suostumuksen tarve sekä ongelmat liittyen läheisille ilmoittami-
seen. Tällä hetkellä Suomella ei ole erillisiä säännöksiä perinnöllisyysneuvontaan liittyen, vaan se 
toteuttaa yleissopimusta ihmisoikeuksien ja ihmisarvon suojaamiseksi biologian ja lääketieteen 
alalla, joka on päivitetty vuonna 2010. Yleissopimuksen mukaan geenitestauksen yhteydessä tulee 
tarjota asianmukaista perinnöllisyysneuvontaa. (EuroGentest 2011a. Finlex 2020b. Viitattu 
16.4.2020.) Geenitestauksen yhteydessä annettavaa potilasohjausta kutsutaan yleensä perinnölli-
syysneuvonnaksi, mutta NIPT-tutkimuksessa termi ”NIPT-potilasohjaus” on yleisempi. Suomessa 
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NIPT-ohjausta toteuttavat kätilöt ja terveydenhoitajat ja tässä kirjallisuuskatsauksessa käytetään 
näistä terveysalan ammattilaisista hoitajat-käsitettä.   
 
Yhtenä vaihtoehtona jatkotutkimuksissa on nykyään käytössä oleva Non invasive prenatal test 
(NIPT)-seulontatutkimus. Aiheesta on vielä suhteellisen vähän tutkimustietoa, sillä NIPT on sikiö-
seulontamenetelmänä Suomessa vielä tuore. Se on otettu Suomessa käyttöön vuonna 2015 Hel-
singin yliopistollisessa keskussairaalassa ja myöhemmin myös muissa sairaaloissa (HUS 2015. 
Viitattu4.5.2019). 
 
Kirjallisuuskatsauksen tarkoituksena on kuvata, mitä NIPT-potilasohjaus edellyttää hoitajalta. Ta-
voitteena on tuottaa tietoa, jota voidaan hyödyntää terveysalan ammattilaisten antaman NIPT-po-
tilasohjauksen kehittämisessä vastaamaan raskaana olevan ja hänen puolisonsa tarpeita. Kirjalli-
suuskatsausta voi hyödyntää myös muut sosiaali- ja terveysalan opiskelijat kasvattamalla tietout-
taan NIPT-tutkimuksesta sekä siihen liittyvästä ohjauksesta.  
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2  SIKIÖSEULONNAT 
Suomessa kuntien velvollisuutena on järjestää ja tarjota raskaana oleville laadukasta ja tasa-ar-
voista potilasohjausta sikiöseuloinnoista (kuvio 1). Niiden tavoitteena on löytää tavallisimmat kro-
mosomipoikkeavuudet ja vaikeat rakennepoikkeavuudet. Seulonnat tarjotaan niin, että raskauden-
keskeytys on lain mukaan vielä mahdollista, jos sikiöllä epäillään tai luotettavasti todetaan vakava 
sairaus tai rakennepoikkeavuus. (Kaijomaa, M. & Äyräs, O. 2018. Viitattu 15.4.2020.)  
 
Normaalin raskaudenseurannan ensimmäinen ultraäänitutkimus on varhaisraskauden yleinen ult-
raäänitutkimus raskausviikoilla 10+0–13+6, jolloin todetaan raskaus ja varmistetaan sikiöiden 
määrä, raskauden kesto sekä laskettu aika. Jos odottaja haluaa osallistua seulontoihin, ultraäänellä 
voidaan katsoa myös sikiön niskaturvotus ja rakenteet pääpiirteittäin. Tällöin voidaan jo saada sel-
ville isot ja vaikeat rakennepoikkeamat ja niskaturvotuksen perusteella voi herätä epäily kromo-
somipoikkeavuudesta. Kromosomipoikkeavuuksien seulonta tapahtuu ensisijaisesti yhdistel-
mäseulonnan avulla, johon kuuluu yleisen ultraäänitutkimuksen yhteydessä tehtävän niskaturvo-
tusmittauksen lisäksi raskaana olevalta otettava verinäyte raskausviikolla 9+0−11+6, josta tutkitaan 
sikiö- ja istukkaperäisiä hormoni- ja valkuaisainepitoisuuksia. Yhdistelmäseulassa löydetään jopa 
80% kromosomipoikkeavuuksista.  
 
Jos raskaus on oletettua pidemmällä, on mahdollisuus tehdä keskiraskauden seerumiseulonta ras-
kausviikoilla 15+0-16+6. Siinä raskaana olevalta otetaan verinäyte ja tutkitaan samoja asioita kuin 
yhdistelmäseulassakin, joskin se ei ole yhtä luotettava kuin varhaisraskauden verinäyte. Molem-
missa tavoissa, yhdistelmäseulassa ja keskiraskauden seerumiseulonnassa, otetaan huomioon 
myös raskaana olevan ikä. Toinen ultraäänitutkimus eli niin sanottu rakenneultra voidaan tehdä 
vaikeiden rakennepoikkeavuuksien selvittämiseksi raskausviikolla 18+0−21+6 tai raskausviikon 
24+0 jälkeen. Rakenneultraäänitutkimuksessa tutkitaan sikiön rakenteet eli pää, sisäelimet ja raajat 
sekä sikiön kasvu. Samalla tarkistetaan istukan paikka ja lapsiveden määrä. Yleensä voidaan myös 
nähdä sikiön sukupuoli. (Sosiaali- ja terveysministeriö 2019. Viitattu 14.6.2019; Terveyskylä 2019c. 
Viitattu 15.4.2020.) 
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KUVIO 1. Sikiöseulonnan kartta. (Kaijomaa, M. & Äyräs, O. 2018. Viitattu 15.4.2020.) 
 
Jos seulontatutkimuksissa todetaan jotakin poikkeavaa, tarjotaan raskaana olevalle jatkotutkimuk-
sien mahdollisuus. Jatkotutkimuksien vaihtoehtoina ovat invasiiviset istukka- tai lapsivesinäytteet, 
joiden perusteella voidaan tehdä diagnoosi, mutta niihin liittyy 0,5–1,0% keskenmenoriski. Suhteel-
lisen uutena vaihtoehtona on tullut myös sikiöön kajoamaton NIPT-tutkimus, jossa tiettyjä yleisim-
piä kromosomipoikkeavuuksia voidaan tutkia raskaana olevan verinäytteestä. Tutkimus ei kuiten-
kaan ole diagnostisesti pätevä hyvästä tarkkuudestaan huolimatta. Poikkeava tulos NIPT-tutkimuk-
sesta pitää varmistaa istukka- tai lapsivesinäytteellä. (Husu, A-K., Laivuori, H., Karhu, R., Saarela, 
T. & Tihtonen, K. 2020. Viitattu 15.4.2020.) 
 
Raskaana olevan niin halutessaan ja tiettyjen kriteerien täytyttyä voidaan raskaus keskeyttää ras-
kaana olevan pyynnöstä lain puitteissa 12 raskausviikkoon mennessä. Tämän jälkeen siihen täytyy 
hakea Sosiaali- ja terveysalan lupa- ja valvontavirasto Valviralta lupa. Sikiön kehityshäiriön tai poik-
keavuuden vuoksi raskauden keskeytys on mahdollista viikolle 20 asti ja erityistapauksissa viikkoon 
24 asti. (Tarnanen, K., Heikinheimo, O. & Käypä hoito -työryhmä 2013. Viitattu 29.4.2020.) 
 
1085/1992 5 a §  
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Sen estämättä, mitä 5 §:ssä säädetään, terveydenhuollon oikeusturvakeskus voi antaa 
luvan raskauden keskeyttämiseen, jos lapsivesi- tai ultraäänitutkimuksella, serologisilla tut-
kimuksilla taikka muulla vastaavalla luotettavalla tutkimuksella on todettu vaikea sikiön sai-
raus tai ruumiinvika, ei kuitenkaan kahdennenkymmenennenneljännen raskausviikon jäl-
keen. (Finlex 2019. Viitattu 12.8.2019.) 
 
Ammattilaisten velvollisuutena on tarjota raskaana olevalle riittävästi tietoa seulontamenetelmistä 
ja niiden tuloksista sekä tulosten luotettavuudesta, jotta heillä olisi mahdollisuus tehdä tietoisia va-
lintoja niihin liittyen.  
 
Sikiöseulontojen eettiset arvot nousevat usein esiin. Seulontojen myötä havaitaan vammaisia 
sikiöitä entistä helpommin. Seulonnat eivät toki ole täysin luotettavia, jonka vuoksi tehdäänkin jat-
kotutkimuksia. Jos sikiössä kuitenkin havaitaan poikkeavuutta, joka voi vaikuttaa lapsen elämän-
laatuun myöhemmin, on raskaana olevalla niin halutessaan mahdollisuus keskeyttää raskaus, kun-
han raskaus keskeytetään sallittujen raskausviikkojen 24+0 aikana. (Terveyden ja hyvinvoinnin lai-
tos 2019. Viitattu 12.8.2019; Finlex 2019, 1085/1992 5 a §. Viitattu 16.4.2020.) Vaikka sikiöllä ha-
vaitaankin kromosomipoikkeavuus, ei tutkimukset pysty määrittelemään poikkeavuuden vaka-
vuutta. Seulontojen tulokset eivät myöskään pysty määrittelemään lapsen mahdollista elämänlaa-
tua. (Centre for genetic education 2018. Viitattu 16.4.2020.) Esimerkiksi Downin oireyhtymä on 
laajakirjoinen ja sen vaikeusaste vaihtelee. (Rintahaka, J. & Liinamaa, A. 2018. Viitattu 16.4.2020.) 
 
Myös Sosiaali- ja terveysalan eettinen neuvottelukunta (ETENE) on ottanut kantaa sikiöseulontoi-
hin ja raskaudenkeskeytyksiin. Se pohtii naisten oikeuksia omaan kehoonsa ja raskauden keskey-
tyksiin sekä ammattihenkilöstön velvoitteita suorittaa toimenpiteitä. ETENE nostaa myös esille 
vammaisuuden merkityksen yhteiskunnassa; annetaanko tarpeeksi tietoa keskeytyksen vaihtoeh-
doista sekä vammaisuuden merkityksestä nykyarjessa. (Eettinen neuvottelukunta 2019. Viitattu 
12.8.2019.) Päätökseen voi vaikuttaa myös yksilön, yhteisön, kulttuurin ja uskonnon näkökulmat 
vammaisuudesta. Joskus päätös voi olla ristiriidassa omien uskomuksien kanssa, jolloin voi olla 
tärkeää saada ohjausta ja tukea. (Centre for genetic education 2018. Viitattu 16.4.2020.) 
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3  NIPT JA SIIHEN LIITTYVÄ POTILASOHJAUS 
Työn tietoperusta jakautuu kahteen osaan: NIPT ja potilasohjaus. NIPT avaa itse tutkimusta, johon 
raskaana olevat osallistuvat ja johon potilasohjaus on tarkoitettu. Potilasohjauksen avulla jaetaan 
tietoa asiakkaille erilaisista tutkimuksista ja autetaan heitä päätöksenteossa. 
 
3.1 Potilasohjaus 
Ohjaus-käsitteestä voidaan käyttää monenlaisia termejä; neuvonta, opetus, tiedon antaminen tai 
ohjeistaminen. Potilasohjauksessa kyse on asiakkaan ja terveydenhuollon ammattilaisen välisestä 
vuorovaikutuksesta. (Tervo-Heikkinen, T., Saaranen, T., Huurre, T. & Turunen, H. 2017. Viitattu 
18.4.2020.) Sosiaali- ja terveysalalla ohjausta toteutetaan hyvin erilaisissa tilanteissa, erilaisilla toi-
mintatavoilla ja menetelmillä tilanteesta ja aiheesta riippuen. Ohjaus on työmuoto, jonka tavoitteena 
on ohjattavan oppiminen ja tarvittaessa päätösten tekeminen opittuihin asioihin pohjaten. Siinä on 
kyse asiakkaan ja ammattilaisen aktiivisesta ja tavoitteellisesta toiminnasta sekä vuorovaikutuk-
sesta, johon vaikuttaa molempien taustatekijät. (Lipponen, K., Kanste, O., Kyngäs, H. & Ukkola, L. 
2008, 122. Viitattu 18.4.2020. Vänskä, K., Laitinen-Väänänen, S., Kettunen, T.& Mäkelä, J. 2011, 
16-17.)  
 
Dialogisessa ohjauksessa korostuu asiakkaan ja ohjaajan välinen yhteinen ymmärrys. Se on vas-
tavuoroisuutta molempien toimijoiden osalta ja siinä edetään yhdessä molempien hyväksymillä eh-
doilla. Dialogi ei tarkoita pelkästään keskustelua, vaan syvempää ymmärrystä toisen maailmanku-
vasta. Vaikka ohjaaja ohjaisikin keskustelua johonkin suuntaan, ei se estä ohjaajaa asettumasta 
asiakkaan asemaan ja ihmetellä sekä pohtia yhdessä ilmi tulleita asioita. Dialogisuudella pyritään 
löytämään jotakin uutta, mitä ei olisi mahdollista saavuttaa yksin. Se kuitenkin vaatii aikaa ja luot-
tamusta. Dialogisen suhteen syntymisen kompastuskiviä on ohjaajan asettuminen opettajan rooliin, 
vastavuoroisuuden puuttuminen tai liian nopea eteneminen ohjaustilanteessa, jolloin asiakas ei ole 
valmis ottamaan vastaan tietoa tai avautumaan vuorovaikutusta varten. (Mönkkönen, K. 2007, 86-
104.) 
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Tavoitteiden saavuttaminen potilasohjauksessa vaatii ohjaajalta aikaa ja kunnioitusta ohjattavaa 
kohtaan. Päämääränä on, että asiakas kokee ohjaustilanteessa tulleensa kuulluksi. Asiakkaalla on 
aktiivinen rooli ohjauksessa, jota ohjaajan tehtävä on tukea kuitenkaan vaikuttamatta päätöksente-
koon. (Lipponen, K., ym. 2008. Viitattu 18.4.2020. Vänskä, K., ym. 2011, 16-17.) 
 
Ohjaajan on hyvä kertoa heti alussa ohjaustilanteen tarkoitus ja tavoitteet, aikataulu, mikä hänen 
roolinsa on ja mitä asioita hän aikoo ottaa esille. Useissa tutkimuksissa on kuitenkin todettu ajalliset 
resurssit liian vähäisiksi ohjaukseen liittyen (Tervo-Heikkinen, T., ym. 2017. Viitattu 18.4.2020). 
Tärkeää on luoda vuorovaikutuksen mahdollistava ilmapiiri. Ohjausta antavan henkilön on hyvä 
kiinnittää erityistä huomiota tunteisiin, joita ohjattava ilmaisee ohjaustilanteen herättävän. Jos asia-
kas tuntee olonsa turvalliseksi ja kuulluksi, se helpottaa uusien asioiden oppimista ja ohjaustilan-
teeseen orientoitumista. Ohjaustilanteissa kannattaa kiinnittää huomiota ympäröivään tilaan ja il-
mapiiriin. (Lipponen, K., ym. 2008. Viitattu 18.4.2020. Vänskä, K. ym. 2011, 63-65.) Ohjaussuhteen 
alussa on hyvä tehdä selväksi, että ohjaussuhde on tasavertainen suhde, missä molemmat toimivat 
omien roolien mukaisesti (Vehviläinen, S. 2014, 138).  
 
Siihen, miten asiakas ottaa saamaansa ohjausta vastaan ja miten hän on sitä kykeneväinen omak-
sumaan, vaikuttaa hänen elämäntilanteeseensa liittyvät asiat, hänestä itsestään nousevat asiat, 
kuten mieliala ja aikaisemmat kokemukset ohjaustilanteista. Ohjattavalla voi olla aikaisempien ko-
kemusten perusteella ennakkokäsityksiä ja odotuksia sekä ohjauksesta että siitä minkälainen rooli 
hänellä on ohjattavana ja millainen hän on oppijana. Ohjaajan olisi hyvä ottaa mahdollisuuksien 
mukaan huomioon ohjattavan elämänhistoria ja ohjaushistoria, koska sitä kautta hän pystyy pa-
remmin ymmärtämään, miten asiakasta olisi hyvä lähestyä ja miten hän oppii parhaiten. (Vänskä, 
K. ym. 2011. Tervo-Heikkinen, T., ym. 2017. Viitattu 18.4.2020) 
 
3.1.1 Ohjausosaaminen 
Laadukkaan potilasohjauksen antamiseksi tulee henkilökunnan ylläpitää ja kehittää omia valmiuk-
siaan ohjaajana sekä varmistaa potilaan riittävä ohjaus. Ohjaajan tulee hallita erilaiset ohjausme-
netelmät sekä omata hyvät vuorovaikutustaidot. (Lipponen, K. 2008, 122. Viitattu 18.4.2020.) Oh-
jaustilanteen alussa on hyvä käydä läpi molempien osapuolien vastuut ja tehtävät: ohjaajan vastuu 
  
13 
on ohjauksessa. Potilasohjauksessa ohjaajalle tulee myös ammatillisia, työtehtäviin liittyviä vas-
tuita. Jokainen ohjaaja toteuttaa ohjaustilanteita omalla persoonallaan ja kokemuksellaan, mikä voi 
vaikuttaa ohjauksen laatuun. (Lipponen, K., ym. 2008. Viitattu 18.4.2020. Vehviläinen, S. 2014, 
144.) 
 
Ohjaajan keskeisin tehtävä on ohjattavan oppimis- ja päätöksentekoprosessin tukeminen. Ohjaus-
työssä tulee toimia läpinäkyvästi ja avoimesti asiakkaan edessä sekä pitäen mielessä asiakkaan 
omat tavoitteet. Ohjaaja mahdollistaa keskustelun rakentamisen ja antaa siihen välineitä sekä ref-
lektoi asiakkaan pohdintoja. Hänen tehtävänsä on tuoda uusia näkökulmia ohjaustilanteisiin. (Veh-
viläinen, S. 2014, 16-17) 
 
3.1.2 Perinnöllisyysneuvonta 
Perinnöllisyysneuvontaa tulisi tarjota kaikille, joilla on todettu perinnöllinen sairaus, epäily siitä tai 
suvussa esiintyy periytyvää sairautta (Terveyskylä 2019b. Viitattu 17.4.2020). EuroGentest:n oh-
jeita ja suosituksia geenitestauksesta voi soveltaa myös perinnöllisyysneuvontaan monilta osin. 
Ohjausprosessi tapahtuu yleensä moniammatillisesti, mutta neuvontaa antavat asianmukaisesti 
koulutetut henkilöt. Perinnöllisyysneuvontaa antaa usein erikoislääkäri tai siihen perehtynyt hoitaja. 
(EuroGentest 2011a. Viitattu 16.4.2020. Kääriäinen, H. 2016. Viitattu 18.4.2020.) 
 
Ohjaajan tehtävä on auttaa neuvontaa saavaa yksilöä tai perhettä ymmärtämään häiriön lääketie-
teelliset tosiasiat ja perinnöllisyyden vaikutus siihen sekä ymmärtää uusiutumisriskin mahdollisuus. 
Yksilön tai perheen tulisi myös ymmärtää vaihtoehdot toiminnalle, jos häiriöllä on mahdollisuus 
toistua ja käyttää saamaansa tietoa oman psyykkisen hyvinvoinnin edistämiseksi sekä valita heille 
paras toimintatapa riskien ja omien tavoitteiden kannalta. (EuroGentest 2011a. Viitattu 16.4.2020. 
Kääriäinen, H. 2016. Viitattu 17.4.2020.) 
 
Usein geneettisen testauksen yhteydessä suositellaan vahvasti ohjaustilanteita ennen ja jälkeen 
testin, mutta niihin ei voi pakottaa. Ohjaustilanteissa voidaan käydä läpi diagnoosi ja tietoa sairau-
desta, sen periytyvyydestä ja riskistä uusiutua sekä siihen liittyvistä tutkimuksista. Asiakkaille tär-
keää on saada mahdollisuus kysyä ja saada vastauksia epäselviin asioihin. (EuroGentest 2011b. 
Viitattu 17.4.2020.) Myös NIPT-potilasohjauksessa käsitellään näitä sisältöjä. Sikiöseulontojen 
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poikkeavan tuloksen jälkeen raskaana oleva ohjataan neuvolasta jatkotutkimukseen, joka tapahtuu 
perinnöllisyyspoliklinikalla. Siellä annetaan ohjausta eri vaihtoehdoista jatkoon. 
 
Ohjaustilanteiden tärkeitä periaatteita ovat avoimuus, ohjailemattomuus ja luottamuksellisuus 
(Kääriäinen, H. 2016. Viitattu 17.4.2020). Ohjailemattomuus ei tarkoita sitä, että yksilö tai perhe 
jätetään oman onnensa nojaan tekemään päätöksiä. Ohjaaja auttaa löytämään uusia näkökulmia 
samalla kuunnellen perheen tarpeita ja toiveita. Ratkaisuja pohdittaessa ohjattavaa voidaan ohjata 
pohdiskelemaan omaa tilannettaan ja eri ratkaisujen skenaarioita. Kommunikaatio on oleellinen 
osa ohjaustilanteita. Perinnöllisyysneuvonnassa oleellista on olla yksilön ja vanhempien tukena 
ratkaisua pohdittaessa sekä sen jälkeen. (Clarke, A. & Wallgren-Pettersson, C. 2016. Viitattu 
17.4.2020.) 
 
Perinnöllisyysneuvonnan isoimpina haasteina ohjausta antavat ammattilaiset kokevat tietoisen va-
linnan toteuttamisen, organisaatioon liittyvät rajoitukset ja ammattitaidon ylläpidon. Tietoisen valin-
nan toteuttamisessa ammattilaiset pohtivat kysymyksiä, kuten mikä tieto on oleellista potilaan pää-
töksenteon ja ymmärtämisen kannalta ja mitä kannattaa mahdollisesti jättää pois. Organisaatioon 
liittyvät rajoitukset koskivat tutkimuksessa esimerkiksi rauhallisen työtilan puuttumista ohjauksen 
pitämiseen, puuttuvia kirjallisia materiaaleja ohjauksen tueksi sekä puutteellista moniammatillista 
yhteistyötä. (Gschmeidler, B. & Flatscher-Thoeni, M. 2013, 741–752.) 
 
Tietoisella valinnalla (informed choice) tarkoitetaan perinnöllisyysneuvonnan yhteydessä valintaa 
tai päätöstä, jonka asiakas tekee vaihtoehdoista saamaansa yksityiskohtaiseen tietoon, niiden hyö-
tyihin ja riskeihin sekä mahdollisiin lopputuloksiin perustuen (About Kids Health 2009. Viitattu 
17.5.2020). Tietoinen valinta perustuu vapaaehtoisuuteen ja se on yhteneväinen päätöksen tekijän 
arvojen ja uskomusten kanssa (Ruf, M., Morgan, O. & Mackenzie, K. 2017. Viitattu 17.5.2020). 
Termiä tietoinen valinta käytetään tämän työn yhteydessä kuvaamaan asiakkaiden päätöstä osal-
listua NIPT-tutkimukseen ja se jälkeen mahdollisiin jatkotutkimuksiin. Suomessa ei useimmiten ole 
käytössä allekirjoitettavaa suostumuslomaketta testauksen yhteydessä, mutta käytänteet vaihtele-
vat. 
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3.2 NIPT-tutkimus ja kromosomipoikkeavuudet 
NIPT-tutkimuksen avulla sikiöltä voidaan löytää tavallisimmat kromosomipoikkeavuudet jo raskaus-
aikana äidiltä otettavan verikokeen avulla. Raskausviikolta 10 lähtien raskaana olevan veren plas-
masta pystytään löytämään sikiöperäistä DNA:ta, jolloin sikiön perimää pystytään tutkimaan kajoa-
matta itse sikiöön tai istukkaan eli siihen ei liity keskenmenoriskiä. (Anttonen, A., Stefanovic, V.& 
Aittomäki, K. 2015. Viitattu 4.5.2019.) Koska NIPT-tutkimus tehdään verinäytteestä, se on turvalli-
nen äidille ja sikiölle, mikä on sen suurin etu suhteessa istukka- ja lapsivesinäytteisiin, joihin liittyy 
0,5-1,0 prosentin keskenmenoriski (Terveyskylä 2019a. Viitattu 11.5.2019).  
 
Tällä hetkellä NIPT-tutkimus tehdään silloin, jos ensimmäisellä raskauskolmanneksella tehtävässä 
yhdistelmäseulonnassa on löydetty jotain poikkeavaa tai raskaana oleva kuuluu kromosomipoik-
keavuuksiin liittyen riskiryhmään (kuvio 2). Riskiryhmään kuuluu esimerkiksi silloin, jos edellisessä 
raskaudessa on todettu joku yleisimmistä trisomioista. (Terveyskylä, 2019a. Viitattu 11.5.2019.)  
 
 
 
 
KUVIO 2. Jatkotutkimukset raskaana oleville riskiryhmäläisille. (Stefanovic, V. 2019. Viitattu 
29.4.2020.) 
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NIPT-tutkimuksella seulottavia kromosomipoikkeavuuksia ovat 21-trisomia, joka aiheuttaa Downin 
syndrooman, 18-trisomia, 13-trisomia sekä sukupuolikromosomien poikkeava lukumäärä. Suku-
puolikromosomien tarkastelu mahdollistaa myös sikiön sukupuolen määrittämisen. (Anttonen, A. 
ym. 2015. Viitattu 4.5.2019.) Kaksosraskauksissa sukupuolta määritettäessä ei voida tietää kum-
paa sikiötä tulos koskee. Jos löydetään Y-kromosomi, tiedetään, että ainakin toinen sikiöistä on 
miespuolinen ja jos Y-kromosomia ei havaita niin tiedetään, että molemmat sikiöt ovat naispuolisia. 
Myöskään poikkeava tulos kromosomeihin liittyen ei kerro kaksosraskauksissa kumpi sikiöistä on 
poikkeava. (Synlab 2019. Viitattu 27.3.2020.)  
 
NIPT on seulottavien kromosomipoikkeavuuksien suhteen hyvin tarkka tutkimus ja esimerkiksi 
Downin syndroomaa aiheuttavista poikkeavuuksista löydetään 99-100%. Muistakin NIPT-tutkimuk-
sella seulottavista poikkeavuuksista löydetään yli 97%. (Taylor-Phillips, S., Freeman, K., Geppert, 
J., Agbebiyi, A., Uthman, O. A., Madan, J., Clarke, A., Quenby, S. & Clarke, A. 2016. Viitattu 
29.5.2020.) Väärien positiivisten tulosten osuus on vain prosentin kymmenesosan luokkaa. Jos 
NIPT-tutkimuksen perusteella tulos on normaali, on todennäköisyys yleisimpiin trisomioihin ja su-
kupuolikromosomipoikkeavuuksiin erittäin pieni, eikä jatkotutkimuksille ole aihetta. Jos tulos on 
poikkeava, on se suositeltavaa varmistaa lapsivesi- tai istukkanäytteellä. (Anttonen, A. ym. 2015. 
Viitattu 4.5.2019.) Tarjolla on nykyään myös niin sanottu laaja NIPT-tutkimus, jossa voidaan seuloa 
kuusi yleisintä mikrodeleetiosyndrooma-aluetta (CATCH/Di George, 1p36, Angelman, Prader-
Willi, Cri-du-Chat ja Wolf-Hirshhorn) yleisimpien kromosomipoikkeavuuksien ja sukupuolikromo-
somien lisäksi. (Yhtyneet Medix laboratoriot 2018. Viitattu 16.4.2020).  
 
21-trisomia eli Downin oireyhtymä on yleisimpiä kromosomihäiriöitä ja se syntyy ylimääräisestä 
kromosomista numero 21. Suurimmalla osalla 21-trisomiaa esiintyy kaikissa elimistön soluissa, 
mutta pienellä osalla kyse on mosaikismista, jolloin se on vain osassa soluista. (Rintahaka, J. & 
Liinamaa, A. 2018. Viitattu 16.4.2020.)  
 
Downin oireyhtymän tyyppipiirteitä ovat kasvonpiirteet, johon kuuluvat vino silmäluomen poimu, 
leveä nenänselkä ja ulostyöntyvä kieli sekä lyhyt kaula, leveä isovarpaan varvasväli, yliliikkuvat ni-
velet, lihasheikkous, vain yksi kämmenpoimu ja usein myös perinnöllinen sydänvika. Kehitys-
vamma on yleensä keskivaikeaa, jolloin kehitystaso on 5-7 -vuotiaan tasolla. Downiin liittyy myös 
huono pituuskasvu, ylipainoa, infektioherkkyyttä, pitkäaikaisia korvatulehduksia ja kuulovammaa, 
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kaihia, kilpirauhasen vajaatoimintaa, keliakiaa sekä taipumusta epilepsiaan ja dementiaan. (Ja-
lanko, H. 2019. Viitattu 3.4.2020.)   
 
Huolimatta siitä, että Downin oireyhtymä on yleisimpiä kromosomipoikkeavuuksia, se periytyy ää-
rimmäisen harvoin. Yleensä Down-lapsi syntyy perheeseen satunnaisen mutaation seurauksena. 
Raskaana olevan ikä nostaa riskiä Down oireyhtymälle. Suomessa syntyy vuosittain noin 70 Down-
lasta. (Rintahaka, J. & Liinamaa, A. 2018. Viitattu 16.4.2020.) 
 
18-trisomia eli Edwardsin oireyhtymä syntyy ylimääräisestä kromosomista numero 18. Suurin 
osa, 95%, näistä raskauksista päätyy spontaaniin keskenmenoon ja selviytyessään raskaudesta 
lapset menehtyvät usein ensimmäisen elinvuoden aikana. Suurin osa oireyhtymistä ovat täydellisiä 
18-trisomioita, mutta tässäkin voi esiintyä mosaikismia. (Rintahaka, J. 2019b. Viitattu 16.4.2020.)  
 
Edwardsin oireyhtymässä ilmenee laajasti kehityshäiriöitä eri elimissä ja elinjärjestelmissä. Oireina 
ovat esimerkiksi pienikokoisuus, epämuodostumat kasvoissa, raajoissa, silmissä ja sydä-
messä, pitkä, kapea ja pieni pää, epämuodostumat ruuansulatuskanavassa ja virtsateissä ja jos-
kus myös aivottomuus tai selkärankahalkio. (Rintahaka, J. 2019b. Viitattu 16.4.2020.)  
 
Niin kuin Downin oireyhtymässäkin, Edwardsin oireyhtymä syntyy usein sattumalta ilman aikaisem-
paa sukuhistoriaa. Raskaana olevan korkea ikä lisää riskiä oireyhtymälle. Perinnöllisyysneuvon-
nassa voi selvittää vanhempien niin halutessa Edwardsin oireyhtymän taustalla olevia mahdollisia 
syitä. (Rintahaka, J. 2019b. Viitattu 16.4.2020.)  
 
13-trisomia eli Pataun oireyhtymä syntyy ylimääräisestä kromosomista numero 13. Suurin osa 
näistä raskauksista keskeytyy spontaanisti, mutta pieni osa selviää yli vuoden ikäisiksi. Oirekirjo 
voi olla hyvin vaihteleva, mutta jos lapsi selviää syntymään asti, todetaan hänellä usein vaikea-
asteinen kehitysvamma. Epämuodostumia voi olla aivoissa, kasvoissa ja sisäelimissä, eivätkä he 
usein ole tietoisia ympäristöstään. (Rintahaka, J. 2019a. Viitattu 16.4.2020.)  
 
Pataun oireyhtymään ei välttämättä liity aikaisempaa sukuhistoriaa oireyhtymän osalta, vaan se 
usein syntyy sattumalta mutaation seurauksena. Myös tässä oireyhtymässä raskaana olevan kor-
kea ikä lisää sen riskiä. Trisomioihin ei ole parantavaa hoitoa, vaan hoito on oireen mukaista. (Rin-
tahaka, J. 2019a. Viitattu 16.4.2020.)  
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4 KIRJALLISUUSKATSAUKSEN TARKOITUS, TAVOITTEET JA TUTKIMUS-
KYSYMYKSET 
Tämän kirjallisuuskatsauksen tarkoituksena on kuvata, mitä NIPT-potilasohjaus edellyttää hoita-
jalta. Tavoitteena on tuottaa tietoa, jota voidaan hyödyntää terveysalan ammattilaisten antaman 
NIPT-potilasohjauksen kehittämisessä vastaamaan raskaana olevan ja hänen puolisonsa tarpeita. 
Kirjallisuuskatsausta voi hyödyntää myös muut sosiaali- ja terveysalan opiskelijat kasvattamalla 
tietouttaan NIPT-tutkimuksesta sekä siihen liittyvästä ohjauksesta.  
 
Tutkimuskysymyksemme on: 
1. Mitä NIPT-potilasohjaus hoitajalta edellyttää?  
  
19 
5 KIRJALLISUUSKATSAUKSEN TOTEUTTAMINEN 
Kirjallisuuskatsaus on menetelmä, jota käytetään, kun halutaan muodostaa kokonaiskuva jostakin 
aihealueesta tai asiakokonaisuudesta. Hoitotieteessä kirjallisuuskatsauksia käytetään usein tilan-
teessa, jossa halutaan luoda kokonaisnäkemys aikaisemmasta tutkimustiedosta tai silloin, kun ha-
lutaan selvittää jonkin aihealueen tutkimustarvetta. Kirjallisuuskatsauksen avulla on mahdollista 
kuvata analyyttisesti aiheesta aikaisemmin tehtyä tutkimusta sekä sijoittaa oma tutkimus aikaisem-
min tehtyjen joukkoon suhteessa niihin. Sen tärkein tehtävä on kehittää teoreettista ymmärrystä 
tutkitusta aiheesta ja siihen liittyvistä käsitteistä sekä kehittää ja arvioida olemassa olevaa teoriaa. 
(Stolt, M., Axelin, A. & Suhonen R. 2016, 4-8.)   
 
Kirjallisuuskatsauksia on erityyppisiä ja tyyppi valitaan tavoitteiden mukaan. Eri kirjallisuuskatsaus-
tyypit voidaan jakaa kolmeen perustyyppiin, joita ovat kuvaileva kirjallisuuskatsaus, systemaattinen 
kirjallisuuskatsaus sekä meta-analyysi. (Stolt, M. ym. 2016, 4-8.)  
 
Kuvaileva kirjallisuuskatsaus perustuu tutkimuskysymykseen, johon muodostetaan kuvaileva, eli 
laadullinen vastaus valitun aineiston perusteella (Kangasniemi, M., Utriainen, K., Ahonen, S., Pie-
tilä, A., Jääskeläinen P.& Liikanen, P. 2013. Viitattu 15.4.2020). Se on muita kirjallisuuskatsaus-
tyyppejä vapaampi, sillä tiukkoja ja tarkkoja metodisia sääntöjä ei ole (Salminen, A. 2011. Viitattu 
15.4.2020). Tämä metodi on hyvin aineistolähtöinen ja ymmärtämiseen tähtäävä. Sen tarkoituk-
sena on etsiä, mitä ilmiöstä jo tiedetään tai mitkä ovat sen keskeiset käsitteet ja niiden väliset suh-
teet. Voidaan pyrkiä myös tunnistamaan, vahvistamaan tai kyseenalaistamaan kysymyksiä, jotka 
ovat aikaisemmissa tutkimuksissa nousseet esiin tai löytämään aikaisemmassa tutkimuksessa 
esiintyviä aukkoja tai ristiriitoja. Kuvailevan kirjallisuuskatsauksen vaiheet ovat tutkimuskysymyk-
sen muodostaminen, aineiston valitseminen, kuvailun rakentaminen ja tuloksien tarkasteleminen. 
Erityispiirteenä muihin kirjallisuuskatsaus tyyppeihin verrattuna kuvailevassa katsauksessa työn 
vaiheet etenevät osin päällekkäin. (Kangasniemi, M. ym. 2013. Viitattu 15.4.2020.) Katsauksen 
vaiheita ja niiden päällekkäisyyttä havainnollistetaan kuviossa 3.  
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KUVIO 3. Kuvailevan kirjallisuuskatsauksen vaiheet (Kangasniemi, M. ym., 291–301.) 
 
Tutkimuskysymys on kuvailevassa kirjallisuuskatsauksessa keskeinen ja koko tutkimusprosessia 
ohjaava tekijä, joten sen valitseminen ja muotoileminen täytyy tehdä huolellisesti. Tutkimuskysy-
mys voi kuitenkin tarkentua prosessin aikana. Aineiston valinnassa oleellista on löytää mahdolli-
simman hyvin tutkimuskysymykseen vastaavaa aineistoa. Aineiston määrästä ei ole tarkkaa sään-
töä, vaan aineiston riittävyyden määrää tutkimuskysymyksen laajuus. Seuraava vaihe, eli kuvailun 
rakentaminen tarkoittaa tutkimuskysymykseen vastaamista aineistoon perustuvana kuvailuna ja 
johtopäätösten tekemistä. Valitusta aineistosta haetaan ilmiön kannalta oleellisia asioita, jotka ryh-
mitellään sisällöllisesti kokonaisuuksiksi. Kuvailussa yhdistetään ja analysoidaan eri tutkimuksista 
löydettyä tietoa kriittisesti niin, että siitä muodostuu jäsentynyt kokonaisuus. Viimeisessä vai-
heessa, eli tulosten tarkastelussa pohditaan sisällöllisiä ja menetelmällisiä valintoja ja niiden onnis-
tumista sekä arvioidaan tutkimuksen etiikkaa ja luotettavuutta. Lopussa myös kootaan ja tiiviste-
tään saadut tulokset ja tarkastellaan niitä suhteessa laajempaan kontekstiin. (Kangasniemi,M. ym. 
2013. Viitattu 15.4.2020.) 
 
Tämän opinnäytetyön metodiksi valikoitui kuvaileva kirjallisuuskatsaus, koska ajatuksena oli kar-
toittaa NIPT-potilasohjauksessa huomioituja asioita kansainvälisesti tutkittuna. Kuvaileva kirjalli-
suuskatsaus antaa joustovaraa tutkimuskysymysten valinnassa ja muokkaamisessa sekä aineiston 
valinnassa. 
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5.1 Aineiston hankinta 
Suomenkielistä tutkimusta on NIPT-tutkimukseen liittyen vähän, joten kirjallisuuskatsauksessa kes-
kityttiin hakemaan aineistoa ulkomaisista lähteistä. Tietokannat, joista etsittiin ulkomaisia lähteitä, 
olivat Ebsco, Pubmed ja Wiley. Kotimaisia lähteitä etsittiin Medicin kautta. Manuaalinen haku suo-
ritettiin Journal of Genetic Counseling -lehden online-versioihin. Tietokantojen ja testihakujen ha-
kusanojen valinnassa hyödynnettiin Oulun ammattikorkeakoulun informaatikkoa mahdollisimman 
kattavan aineiston saamiseksi. Kotimainen Medic-tietokanta ei tuottanut testihaussa yhtään tutki-
muksen aiheeseen liittyvää julkaisua, joten se rajattiin pois varsinaisesta aineiston hakuproses-
sista. 
 
Hakuprosessin hakusanoina käytettiin: 
-NIPT / non invasive prenatal test 
-counselling / education / guidance 
 
Näiden lisäksi käytettiin tietokantoihin tarkoitettuja sanojen katkaisumenetelmiä hakutuloksien 
maksimoimiseksi. Hakusanat ovat kuvattu taulukossa 1. 
 
 
TAULUKKO 1. Hakuprosessin hakusanat  
 
Tietokanta Hakusanat 
PubMed non invasive prenatal test AND counselling 
 non invasive prenatal test AND education 
  non invasive prenatal test AND guidance 
 (nipt AND counsel*) OR (nipt AND educat*) OR (nipt AND 
guid*) 
Wiley  nipt AND counselling 
  nipt AND education 
 nipt AND guidance 
 nipt AND (counsel* OR educat* OR guid*) 
Ebsco nipt AND (counsel* OR educat*) 
 nipt AND counselling 
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 nipt AND guidance 
 
 
Journal of genetic 
counseling 
nipt AND education 
 
manuaalinen haku  
 
Hauissa etsittiin ainestoa, joka on vuosilta 2015-2020, josta on käytössä koko teksti ilmaiseksi, joka 
on suomen- tai englanninkielinen ja vastaa tutkimuskysymyksiin. Hauissa poissuljettiin aineistot, 
jotka käsittelivät verikokeen analysoinnissa käytettäviä metodeja ja hoitajien tai lääkäreiden näke-
myksiä ohjauksesta. Näillä kriteereillä haluttiin keskittyä NIPT-tutkimukseen liittyvään ohjaukseen, 
eikä itse tutkimukseen liittyviin yksityiskohtiin ja rajata tutkimukset niin, että saisimme vastauksia 
nimenomaan asiakkaan näkökulmasta. Sisäänotto- ja poissulkukriteerit kokonaisuudessaan on ku-
vattu taulukossa 2. 
 
 
TAULUKKO 2. Sisäänotto- ja poissulkukriteerit. 
 
Sisäänottokriteerit Poissulkukriteerit 
Julkaisuvuosi 2015-2020 Julkaisuvuosi vanhempi kuin 2015 
Kieli: suomi tai englanti Muun kieliset, kuin englanti 
Koko teksti saatavilla ilmaiseksi Koko teksti ei saatavilla ilmaiseksi 
Tieteelliset alkuperäisjulkaisut - 
Tutkimus käsittelee nimenomaan NIPT-seu-
lontaa 
Muita sikiöseulontamenetelmiä käsittelevät tai 
yleisesti sikiödiagnostisia menetelmiä käsitte-
levät tutkimukset 
Asiakkaiden kokemukset ohjauksesta tai 
NIPT:stä 
Ammattilaisten näkemys ohjauksesta tai 
NIPT:stä 
Kokemukset ja ajatukset NIPT-seulonnasta Tekniset kuvaukset tai tutkimukset NIPT-seu-
lonnasta (mm. Verikokeen analysoinnin meto-
dit),  
 
Tavoitteena oli löytää 10-15 sopivaa tutkimusta kirjallisuuskatsauksen luotettavuuden vahvista-
miseksi. Hakuja tehtiin erillään ja tarkoituksena oli vertailla molempien tutkijoiden hakutuloksia va-
litessa lopullisia tutkimuksia kirjallisuuskatsaukseen. 
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Tutkijat hakivat yhdessä sovituista tietokannoista hakusanoilla sopivaa aineistoa, jotka vastaisivat 
tutkimuskysymykseen. Tutkimuksia lähdettiin hakemaan aiemmin mainituilla hakusanoilla niitä kat-
kaisten sekä huomioiden sisäänottokriteerit. Hakutuloksia tutkittaessa edettiin rajaten aineistoja 
pois otsikkotasolla, abstraktitasolla ja lopulta tutkimuksen sisällön perusteella. Tutkijat lähtivät jär-
jestelmällisesti lukemaan hakutuloksien otsikoita, rajaten tutkimuksia nimen mukaan pois. Jos ot-
sikko antoi kuvan, että se olisi potentiaalinen opinnäytetyöhömme siirryttiin lukemaan tutkimuksen 
abstraktiosuutta. Abstraktiosuus usein antoi kuvan, sisältääkö tutkimus sisäänottokriteereihimme 
soveltuvaa materiaalia. Abstraktiosuuden jälkeen varmistettiin tutkimuksen sopivuus vielä luke-
malla sen. Tässä vaiheessa laitettiin ylös kaikki löytyneet tutkimukset, myös tutkimukset, jotka löy-
tyivät useammasta tietokannasta. 
 
Hakujen jälkeen, valitut aineistot jaettiin tutkijoiden kesken. Yhteensä 23 potentiaalista tutkimusta 
oli kertynyt tietokannoista haettuna. Viisi tutkimuksista olivat sellaisia, jotka molemmat tutkijat olivat 
valinneet omilla hakumetodeillaan. Tässä vaiheessa poistettiin tutkimuksien kaksoiskappaleet, 
jotka olivat löytyneet useammasta tietokannasta tai molempien tutkijoiden hauissa oli sama tutki-
mus valittuna. Tämän prosessin jälkeen tutkimuksia jäi enää 11 jäljelle. Manuaalinen haku tehtiin 
Journal of Genetic Counseling -lehteen ja sisäänottokriteerien jälkeen jäi yksi artikkeli. Hakutulos-
prosessia tarkastellaan seuraavassa kuviossa (kuvio 4).  
 
Tutkimuksia valikoitui yhteensä 12, 11 tutkimusta tietokannoista haettuna ja yksi tutkimus manuaa-
lisella haulla Journal of Genetic Counseling -lehdestä (Liite 1). 
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KUVIO 4. Hakutulokset. 
 
5.2 Aineiston analyysi 
Aineiston analysointiin valittiin menetelmäksi sisällönanalyysin. Sisällönanalyysi on hoitotieteessä 
yleisesti käytetty aineiston analysointimenetelmä nimenomaan laadullisissa tutkimuksissa. Tavoit-
teena on muodosta tiivistetty, selkeä ja ymmärrettävä kokonaisuus tutkittavasta ilmiöstä ja se teh-
dään ilmiötä kuvaavien kategorioiden kautta. (Elo, S. & Kyngäs, H. 2008. Viitattu 19.4.2020.) Si-
sällönanalyysin ideana on laadullisen aineiston pilkkominen pienempiin osiin ja ryhmittely erilaisten 
aihepiirien mukaan. Näin voidaan vertailla tiettyjen teemojen esiintymistä aineistossa. (Tuomi, J. & 
Sarajärvi, A. 2018,149–150.) 
 
Pubmed 163
Wiley 186
Ebsco 44
• Hakutulokset
Pubmed 21
Wiley 17
Ebsco 5
• Hyväksytty otsikon 
perusteella
Pubmed 17
Wiley 15
Ebsco 5
• Hyväksytty 
tiivistelmän 
perusteella
Pubmed 13
Wiley 9
Ebsco 1
• Hyväksytty koko 
tekstin perusteella
Pubmed 8
Wiley 2
Ebsco 1
• Kaksoiskappaleiden 
poistaminen
Pubmed 8
Wiley 2
Ebsco 1
Journal of Genetic 
Counselling 1
• Manuaalinen haku 
Journal of Genetic 
Counselling -
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Analyysin vaiheet ovat valmistelu, järjestely ja raportointi (Elo, S. ym. 2008. Viitattu 19.4.2020). 
Valmisteluvaiheessa aineistosta etsitään vastauksia tutkimuskysymykseen, eli tunnistetaan asiat, 
joista kyseisessä tutkimuksessa ollaan kiinnostuneita. Järjestelyvaiheessa tutkimuskysymykseen 
vastaavia lauseita erotetaan muusta tekstistä ja ne pelkistetään ilmaisuiksi. (Tuomi, J. ym. 
2018,160–162.) Samaa tarkoittaville ilmaisuille muodostetaan yhteisiä niitä kuvaavia otsikoita, 
jotka edelleen ryhmitellään ja luodaan niille yläotsikoita tai kategorioita. Ryhmittelyn tavoitteena on 
yhdistää saman sisältöisiä alakategorioita yläkategorioiksi ja siten vähentää niitä. (Elo, S. ym. 2008. 
Viitattu 19.4.2020.) 
 
Aineiston analysointi aloitettiin lukemalla valitut tutkimukset läpi ja kopioimalla tutkimuskysymyk-
seen vastaavia kohtia muokkaamattomana erilliselle tiedostolle. Kopioiduista pätkistä lihavoitiin nii-
den pääkohdat luettavuuden helpottamiseksi. Kun kaikki oleelliset asiat oli saatu kerättyä tutkimuk-
sista yhteen, niistä luotiin kokonaiskuva ja yhdistävistä tekijöistä muodostettiin alustavia alaotsi-
koita. Tämän jälkeen tutkimuksista otetuista lainauksista tehtiin lyhyitä pelkistettyjä ilmauksia suo-
meksi käännettynä. Pelkistetyistä suomennoksista löytyi yhteneväisyyksiä eri tutkimusten välillä ja 
samaa asiaa käsittelevät pelkistykset jaoteltiin alaotsikoiden alle, joita vielä muokattiin tässä vai-
heessa. Alaotsikoille muodostettiin yläotsikot kuvion 5 mukaisesti. 
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6 KIRJALLISUUSKATSAUKSEN TULOKSET 
Tämän kirjallisuuskatsauksen alkuperäsitutkimuksista (n=12) neljä oli tehty Hollannissa, kolme Iso-
Britanniassa, yksi Espanjassa, Kanadassa, Australiassa, Kiinassa ja Japanissa. Tutkimukset kä-
sittelivät NIPT-tutkimusta, raskaana olevien naisten päätöksentekoa, siihen liittyvää ohjausta ja 
heidän kokemuksiaan ja asenteita NIPT-tutkimusta ja ohjausta kohtaan.  
 
 
 
 
KUVIO 5. NIPT-potilasohjauksen edellytykset hoitajalta  
NIPT-
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6.1 Raskaana olevan ja puolison yksilöllinen huomioiminen 
Taustalla on tutkimusten mukaan merkitystä siinä, minkälaista ohjausta asiakas tarvitsee päätök-
senteon tueksi. Lewis, C., Hill, M., Skirton, H. & Chitty, L. (2016a) löysivät tutkimuksessaan yhtey-
den etnisen taustan ja koulutustason välillä suhteessa tietoisen valinnan tekemiseen. He totesivat, 
että valkoihoiset ja yliopistokoulutetut naiset tekivät paljon todennäköisemmin tietoisen valinnan 
verrattuna muihin etnisiin ryhmiin ja esimerkiksi ammatillisen koulutuksen saaneisiin. Koulutus ja 
etninen tausta vaikuttivat merkittävästi siihen, kuinka paljon asiakkaat tutkimuksesta tiesivät ja mikä 
heidän asenteensa tutkimusta kohtaan oli. Sekä Lewis, C ym. (2016a) että On Kou, K., Fan Poon, 
C., Ching Tse, W., Lam Mak, S. & Yin Leung, K. (2015) totesivat tutkimuksessaan, että korkeasti 
koulutetuilla raskaana olevilla oli selkeästi alemman koulutuksen käyneitä enemmän tietoa NIPT-
tutkimuksesta. Korkeasti koulutetut myös osallistuvat maksullisena tarjottavaan NIPT-tutkimukseen 
muita todennäköisemmin (Bowman-Smart, H., Savulescu, J., Mand, C., Gyngell, C., Pertile, M. D., 
Lewis, S. & Delatycki, M. B. 2019). Alemman koulutuksen käyneet suhtautuivat myös NIPT-tutki-
mukseen negatiivisemmin. Valkoihoisilla oli muihin etnisiin ryhmiin verrattuna enemmän tietoa ja 
positiivisempi asenne tutkimusta kohtaan. (Lewis, C. ym. 2016a.)  
 
Tietoinen valinta perustuu tietoon ja alemman koulutustason omaavilla ja äidinkielenään muuta, 
kuin ohjauksessa käytettävää kieltä puhuvilla voi olla vaikeampaa ymmärtää käytettyjä termejä ja 
tutkimuksen kompleksisuutta (Lewis, C ym. 2016b). Tutkimuksissa todettiinkin tarve sille, että so-
siaali- ja terveysalalla kehitettäisiin ja parannettaisiin keinoja näiden ryhmien ohjaukseen ja heidän 
ymmärryksensä parantamiseen, jotta heillä olisi yhtäläinen mahdollisuus tehdä tietoisia valintoja 
NIPT-tutkimuksen suhteen (Lewis, C. ym. 2016a, Lewis, C. ym. 2017). Tietyt asiakasryhmät, kuten 
ne, joilla on vähäinen terveystietopohja ja ne, joiden edellisellä lapsella on ollut kromosomipoik-
keavuus, hyötyisivät tarkemmasta, heidän tarpeisiinsa räätälöidystä ohjauksesta sekä ennen että 
jälkeen NIPT-tutkimuksen (Van Schendel, R. V., Lieve Page-Christiaens, G. C. M., Beulen, L., Bi-
lardo, C. M., de Boer, M. A., Coumans, A. B. C., Faas, B. H. W., van Langen, I. M., Lichtenbelt, 
K.D., van Maarle, M. C., Macville, M. V. E., Oepkes, D., Pajkrt, E., Henneman, L.  & Dutch NIPT 
Consortium 2017). 
 
Arvot ja asenteet vaikuttavat asiakkaiden näkemyksiin NIPT-tutkimuksesta, mutta ne voivat oh-
jauksen myötä myös muuttua. Asiakkaiden muodostaessa näkemystään tutkimuksesta merkittä-
vimpiä siihen vaikuttavia asioita ovat heidän aikaisemmat kokemuksensa, elämänlaatu ja henkilö-
  
28 
kohtainen selviytymiskyky sekä se, miten se suhtautuvat raskaudenkeskeytyksiin ja miten he ko-
kevat NIPT-tutkimuksen suhteessa kajoaviin tutkimusvaihtoehtoihin (Lewis, C. ym. 2016b). Oh-
jausta antavilla ammattilaisilla täytyy olla taitoja ja itsevarmuutta keskustella asiakkaiden kanssa 
heidän asenteistaan ja arvoistaan, erityisesti raskaudenkeskeytyksiin ja perhesuunnitteluun liittyen. 
Potilaan asenteisiin tutustumalla pystytään antamaan yksilöllisempää ohjausta. (Lewis, C. ym. 
2017.) Henkilökohtaisempi, yksilölliset ominaisuudet huomioonottava ohjaustyyli tukee toimivaa 
ohjaussuhdetta ja hyvällä ohjaajan ja asiakkaan välisellä suhteella, johon kuuluu toimiva kommu-
nikaatio, yhteistyö, yhteisymmärrys ja keskinäinen arvostus, on positiivinen psykologinen merkitys 
(Van der Steen, S. L., Houtman, D., Bakkeren, I. M., Galjaard, R.-J. H., Polak, M. G., Busschbach, 
J. J., Tibben, A. & Riedijk, S. R. 2018).  
 
Paineet ja odotukset, joita raskaana olevat kokevat, voivat tutkimusten mukaan vaikuttaa heidän 
päätöksiinsä liittyen NIPT-tutkimukseen (Bowman-Smart, H ym. 2019, Watanabe, M., Matsuo, M., 
Ogawa, M., Uchiyama, T., Shimizu, S., Iwasaki, N., Yamauchi, A., Urano, M., Numabe, H. & Saito, 
K. 2016). Lewis, C. ym. (2017) tutkimuksessa kävi ilmi, että naiset kokevat yhteiskunnallista pai-
netta osallistua NIPT-tutkimukseen ja että kieltäytyminen on stigmatisoitu. Se on ristiriidassa sikiö-
seulontoihin liittyvän periaatteen kanssa, jossa omaan lisääntymisterveyteen liittyvät päätökset täy-
tyy saada tehdä itsenäisesti ja tietoiseen valintaan perustuen. (Lewis, C. ym. 2017.) Myös Bowman-
Smart, H. ym. (2019) tutkimuksessa naiset kertoivat, että he kokivat paineita osallistua tutkimuk-
seen sekä gynekologin että oman puolison toimesta ja olivat tehneet muiden luomien odotusten 
vuoksi omien toiveiden vastaisia päätöksiä. Naiset myös puhuvat paljon ja vaihtavat tutkimukseen 
liittyen ajatuksia tuttujensa kanssa, joten on otettava huomioon se mahdollisuus, että nämä ulko-
puoliset vaikuttavat raskaana olevien valintoihin. Merkittävällä osalla erityisesti raskaana olevista 
oli mieli muuttunut tutkimukseen liittyen ensimmäisen ohjauskerran jälkeen, joka voi olla seurasta 
ulkopuolisten mielipiteille altistumisesta. (Watanabe, M ym. 2016.) 
 
Raskauden kulkuun liittyvät tekijät ovat tutkimusten mukaan osanaan vaikuttamassa asiakkai-
den asenteisiin ja päätöksiin NIPT-tutkimukseen liittyen (Lewis, C. ym. 2016a, On Kou, K ym. 
2015). Niillä raskaana olevilla, joilla oli todettu yhdistelmäseulonnassa korkea riski kromosomihäi-
riölle, suhtautuivat NIPT-tutkimukseen selkeästi matalan riskin raskaana olevia positiivisemmin ja 
olivat harkinneet tutkimukseen liittyviä valintojaan enemmän. Korkean riskin raskaana olevien to-
dettiin tekevän todennäköisemmin tietoisen valinnan tutkimukseen liittyen. (Lewis, C. 2016a.) On 
Kou, K. ym. (2015) löysivät lisäksi tutkimuksessaan yhteyden sen välillä, kuinka paljon NIPT-tutki-
mukseen osallistuneet naiset tiesivät tutkimukseen liittyvistä faktoista ja missä vaiheessa raskautta 
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NIPT-testi oli otettu. Ennen raskausviikkoa 15 NIPT-tutkimukseen osallistuneilla oli enemmän tie-
toa, kun sen jälkeen tutkimukseen osallistuneilla. (On Kou, K. ym. 2015.) 
 
Puolison huomioimista perinnöllisyysneuvonnassa tulisi korostaa entisestään. Puolisot saavat 
usein ensitietonsa NIPT-tutkimuksesta perheen kautta, joten heitä tulisi ottaa aktiivisemmin mu-
kaan ohjauksen ensikäynneillä. Tutkimuksessa kävi ilmi, että naisista poiketen puolisot harvoin 
juttelevat ulkopuolisten kanssa NIPT-tutkimuksesta, minkä vuoksi olisi tärkeää, että he saisivat oh-
jaustilanteessa jakaa ajatuksiaan ja keskustella mahdollisista huolistaan. Perinnöllisyysneuvon-
nassa miehet hyötyvät yhtä lailla saamastaan tiedosta kuin naisetkin. Pari pääsee jakamaan saa-
dun tiedon ja molemmat pääsevät vaikuttamaan päätöksentekoon. Päätökseen vaikuttaminen tu-
kee isyyttä ja saa heidät kokemaan olevansa osallisia raskauteen. Joskus terveydenhuollon am-
mattilaisten asenteet voivat tehdä isien osallistumisesta seulontatutkimuksen päätöksentekoon vai-
keaa. (Watanabe, M. ym. 2016.) 
 
6.2 Resurssit 
Ohjauskäynnit koettiin yleensä liian lyhyeksi. Asiakkaat kokivat tärkeäksi ohjauskäynnin ennen ja 
jälkeen NIPT-testauksen myös siinä tapauksessa, että testitulos oli niin sanotusti normaali. Tämä 
tuli ilmi Bowman-Smart, H. ym. (2019) tutkimuksessa, jossa nostettiin esille erään raskaana olevan 
naisen mielipide siitä, ettei hän ollut saanut riittävää ohjausta testin jälkeen, mikä oli aiheuttanut 
ylimääräistä ahdistusta. 
 
Cernat, A. ym. (2019) tutkimuksessa ohjauskäynnit koettiin kestoltaan liian lyhyeksi. Asiakkaat ko-
kivat, etteivät saaneet käsitellä kaikkia NIPT-tutkimuksesta heränneitä huolia ja monia kysymyksiä 
jäi käsittelemättä. Näihin ohjauskäynteihin oli myös sisällytetty liikaa tietoa yhdelle kertaa. 
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6.3 Ohjausosaaminen 
Hoitajan ammattitaito NIPT-potilasohjauksessa vaikuttaa annettuun ohjaukseen. Cernat, A., De 
Freitas, C., Majid, U., Trivedi, F., Higgins, C. ja Vanstone, M. (2019) tutkimuksessaan kuvasi ras-
kaana olevien toiveita saada ohjausta sikiöseulontoihin erikoistuneelta terveydenhuollon ammatti-
laiselta. Tähän viittaa myös On Kou, K. ym. (2015) tekemä tutkimus, jossa kerrottiin, että NIPT-
ohjaus haluttiin kätilön pitämänä. Useammassa tutkimuksessa mainittiin, että ammattilaisten tietoa 
NIPT-tutkimuksesta ei koettu riittäväksi, mikä vaikeutti tietoisen valinnan tekemistä. (Van Schendel, 
R. V., Kater-Kuipers, A., van Vliet Lachotzki, E. H., Dondrop, W. J., Cornel, M. C. & Henneman, L. 
2016; Cernat, A. ym. 2019.) Van Schendel, R. V. ym. (2016) tutkimuksessa korostui erityisesti 
ohjaajien tiedon vähäisyys Down-oireyhtymästä. 
 
Ohjaukseen tullessa ohjaajan tulee ymmärtää, että raskaana olevalla naisella voi olla ennakko-
odotuksia NIPT-testistä, joihin on vaikuttanut media ja perhe. Näihin voi liittyä vääriä käsityksiä, 
jotka ohjaajan tulee korjata ohjaustilanteessa. (Lewis, C. ym. 2016b.) Lewis, C. ym. (2017) ovat 
myös toisessa tutkimuksessaan havainneet, että laadukkaalla ohjauksella vältytään asiakkaan tun-
temalta katumukselta tehdystä päätöksestä. Bowman-Smart, H. ym. (2019) korostavat, että oh-
jauksessa tulisi kehittää erityisesti potilaiden ymmärrystä NIPT-testitulosten merkityksistä ja niihin 
liittyvistä jatkotoimenpiteistä. Ohjaajien tulee ymmärtää, että monet asiat vaikuttavat päätöksente-
koon. Siihen vaikuttaa muun muassa se, kuinka raskaana oleva nainen hahmottaa ja vastaanottaa 
annettua tietoa. Tässäkin korostetaan tietoisen valinnan tärkeyttä. (Lewis, C. ym. 2016b.) 
 
Tiedonannon tavoissa huomattiin, että NIPT-tutkimuksesta kerrottaessa asiakkaiden oli vaikea 
ymmärtää prosentti- ja suhdelukuina esitettyjä todennäköisyyksiä kromosomihäiriön riskeistä. 
Usein suhdelukuina esitetyt riskiluvut ymmärrettiin todellisuutta suurempina riskeinä, mikä johti 
väärinymmärryksiin. Väärinymmärryksiä voitiin vähentää esittämällä numeraaliset tilastot toisiinsa 
verrattavissa olevilla arvoilla sekä visuaalisesti havainnollistaen, jolloin asiakkaat tekivät enemmän 
oikeita tulkintoja riskeistä. (Petrova, D. ym. 2017.) On Kou, K. ym. (2015) tutkimuksessa selvisi, 
että melkein puolet asiakkaista haki tietoa NIPT-tutkimuksesta internetistä, mutta samalla huomau-
tettiin siitä, kuinka vaihtelevaa tiedon laatu on internetissä. Asiakkaat toivoivatkin pääasiassa vuo-
rovaikutuksen tapahtuvan ohjaajien kanssa kasvotusten tai puhelimessa eikä viesteillä (Van 
Schendel, R. V. ym. 2017). Kasvokkain tapahtuvan vuorovaikutuksen aikana voidaan vielä varmis-
taa ymmärtääkö asiakas annetun tiedon ja myös sen, että testi ei ole pakollinen (Lewis, C. ym. 
2017). 
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Ohjauksen sisällön kannalta tärkeäksi tiedoksi koettiin testin tarkkuus, riskit sikiölle ja testin ajoi-
tus (Cernat, A. ym. 2019). Tamminga, S., van Dussen, L., Verweij, E. J., de Boer, M. A., Cornel, M. 
C. ja Henneman, L. (2017) tekivät terveydenhuollon ammattilaisille ja asiakkaille kohdistetun kyse-
lyn siitä, mitä halutaan tietää NIPT-tutkimuksesta. Siellä nousi esiin kysymyksiä, kuten kenelle 
NIPT-tutkimus voidaan tehdä, voiko NIPT-tutkimuksen tehdä, vaikka ei ole korkeaa riskiä kromo-
somihäiriöihin ja miten NIPT-tutkimus tehdään. Ohjauksen tulisikin sisältää tietoa NIPT-tutkimuk-
sen eduista, rajoituksista ja mahdollisista jatkotutkimuksista (On Kou, K. ym. 2015, Van Schendel, 
R. V. ym. 2017). Petrova, D. ym. (2017) huomauttavat tutkimuksessaan, että NIPT-testin epäon-
nistumisen mahdollisuus tulee tuoda esille asiakkaan päätöksenteon tueksi.   
 
NIPT-ohjauksen tulisi sisältää tietoa eri seulontatutkimusten luotettavuudesta, väärien positiivisten 
ja negatiivisten tulosten merkityksestä ja positiivisten tulosten jälkeisistä jatkotutkimuksista (Lewis, 
C. ym. 2017, Cernat, A. ym. 2019). Koska NIPT-tutkimus ei ole diagnostinen menetelmä, tulee 
kajoavien tutkimusten vahvistaa positiivinen tulos. Ohjauksessa tulee myös kertoa, että NIPT tes-
taa Downin, Edwardin ja Pataun syndroomaa. (Lewis, C. ym. 2017.) Useammassa tutkimuksessa 
käy ilmi, että asiakkaat kaipaavat enemmän ajankohtaista ja paikkaansa pitävää tietoa kromo-
someiltaan poikkeavan lapsen kasvattamisesta sekä itse testattavien kromosomihäiriöiden luon-
teesta. (Lewis, C. ym. 2016b, Van Schendel, R. V. ym. 2016, Cernat, A. ym. 2019.) Kattavampi 
tieto seulontatutkimuksista vähentää epävarmuutta ja nostaa yleistä hyvinvointia, mutta se ei kui-
tenkaan poista huolta testin tuloksista (On Kou, K. ym. 2015).  
 
Lewis, C. ym. (2016b) toteavat tutkimuksessaan, että useimmilla raskaana olevilla naisilla oli hyvä 
tieto siitä, että NIPT on verinäyte, sillä on korkea luotettavuus ja se on turvallinen. Joitakin väärin-
ymmärryksiä kuitenkin oli. Näitä olivat muun muassa se, että NIPT-tutkimuksella testataan selkä-
rankahalkion esiintymistä, NIPT on 100% luotettava, NIPT-tutkimuksella on 1% mahdollisuus, että 
tulos on väärä sekä se, että NIPT-tutkimus olisi luotettavampi kuin istukkanäyte ja vastaus tulisi 
nopeammin kuin kajoavissa tutkimuksissa.  
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6.4 Ammattieettinen toiminta 
Ohjailemattomuus on tärkeä periaate potilasohjauksessa. Ohjaajien on tärkeää tiedostaa heidän 
mahdollinen vaikutuksensa potilaiden päätöksentekoon. Ohjaajien lähestymistapa ja ohjauksen si-
sällölliset valinnat voivat vaikuttavaa potilaiden päätöksiin testiin osallistumisen kannalta. Ohjaile-
mattomuuden periaatetta toteutetaan tukemalla potilaan itsemääräämisoikeutta ja itseohjautu-
vuutta. (Van der Steen, S. ym. 2018.) Tähän kiinnittää huomiota myös Lewis, C. ym. (2017) tutki-
muksessaan: ohjaajan tehtävä on tukea asiakkaan autonomista päätöksentekoa ja varmistaa, että 
valinta on tiedostettu ja ymmärretty. Ohjaustilanteen yhteydessä olisi tärkeää muistuttaa asiakasta, 
että kieltäytyminen seulontatutkimuksista on myös validi vaihtoehto (Cernat, A. ym. 2019). 
 
Päätöksenteon tukemisessa korostui laadukkaan ohjauksen antaminen. NIPT-ohjauksessa tulisi 
tukea tietoista valintaa päätöksenteossa, jotta voidaan varmistaa asiakkaiden ymmärtäneen suos-
tumuksensa seuraukset (Van Schendel, R. V. ym. 2016.) Tietoisen valinnan mahdollistaminen vaa-
tii näyttöön perustuvaa tietoa (Petrova, D. ym. 2017). Tietoista valintaa uhkaa rutinoituminen. Tes-
tin rutinoitumisen haasteet mainittiin Van Schendel, R. V. ym. (2016), Lewis, C. ym. (2017) ja Bow-
man-Smart, H. ym. (2019) tutkimuksissa. Niissä pelättiin rutinoitumisen heikentävän tietoisen va-
linnan päätöksentekoprosessia laadukkaan tiedonannon puutteen vuoksi. Huonosti tiedotettu asia-
kas koki useammin epävarmuutta valinnastaan, joka saattoi aiheuttaa katumusta ja vakavia seu-
rauksia raskauteen liittyvässä päätöksenteossa (Lewis, C. ym. 2017). Lewis, C. ym. (2017) tosin 
mainitsi myös, ettei tämä ole välttämätöntä ja tietoinen valinta on edelleen mahdollinen tehdä, 
vaikka NIPT-tutkimus tulisi rutiinisti kaikille raskaana oleville tarjottavaksi seulontamenetelmäksi. 
Lewis, C. ym. (2016b) tutkimuksessa tietoista valintaa tehdessä oleellista oli ohjauskäynti ennen 
NIPT-tutkimusta ja mahdollisuus dialogiin sekä aikaa harkita osallistumista. Cernat, A. ym. (2019) 
tutkimuksessa korostui myös harkinta-aika NIPT-ohjauksen sekä -tutkimuksen välillä. NIPT-tutki-
muksen vaivattomuus ja helppous vaikutti raskaana olevien päätöksentekoon siten, ettei osallistu-
mista välttämättä harkittu tarpeeksi. Tämä kävi ilmi Lewis, C. ym. (2016a), Bowman-Smart, H. ym. 
(2019) sekä Cernat, A. ym. (2019) tutkimuksissa.  
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7 POHDINTA 
Tämän kirjallisuuskatsauksen mukaan NIPT-potilasohjaus edellyttää hoitajalta ohjausosaamista ja 
ammatillisia valmiuksia kohdata asiakas. Ohjauksessa tulee ottaa huomioon yksilöllisyys, asiak-
kaan asenteet ja arvot sekä tukea asiakkaan päätöksentekoa. Päätöksenteon tukemisen yksi piirre 
on ohjailemattomuus, jota tulee korostaa ohjaustilanteissa.  
 
7.1 Tulosten tarkastelua 
Erityisesti päätöksentekoon liittyvät asiat nousivat melkein jokaisessa tutkimuksessa esiin. Tietoi-
nen valinta (informed choice) sen eri muotoineen oli usein toistuva termi, johon ohjauksella pyri-
tään, mutta jonka toteutumisessa on haasteita. Tärkeäksi tekijäksi todettiin laadukas tiedonanto ja 
esille nousi pelko tutkimuksen rutinoitumisesta, joka voi huonontaa tietoisen valinnan toteutumista. 
Laadukkaaseen tiedonantoon liittyy vahvasti myös ohjaajan ammattitaito. Kuten EuroGentest oh-
jeistaa, tulisi geenitestaukseen liittyvää neuvontaa antaa siihen erikoistunut ammattilainen. (Euro-
Gentest 2011a. Viitattu 17.5.2020). Tässä kirjallisuuskatsauksessa kävi ilmi, että asiakkaiden toi-
veena oli ammattitaitoinen, aiheeseen perehtynyt ohjaaja. Tutkimuksissa toistui huoli NIPT-tutki-
muksen rutinoitumisesta, eli sen tarjoamisesta rutiinisti seulontamenetelmäksi kaikille raskaana 
oleville, mikä voi johtaa ohjauksen laadun heikentymiseen. Toisaalta, jos NIPT-tutkimus tulisi 
osaksi sikiöseulontoja kaikille, se voisi vähentää eriarvoisuutta raskaana olevien naisten kesken. 
Suomessa NIPT-tutkimusta tarjotaan vaihtoehtona istukka- ja lapsivesinäytteelle (Terveyskylä 
2019a. Viitattu 17.5.2020). 
 
Perinnöllisyysneuvonnassa esille noussut käsite ohjailemattomuus tuli esiin kolmessa valitsemas-
samme tutkimuksessa. Asiakkaiden tekemä päätös tulisi olla heistä itsestään lähtöisin, vaikkakin 
ohjaajalla voi olla tiedostamaton vaikutus päätöksentekoon. Ohjaajan tehtävä laadukkaan tiedon 
antamisen lisäksi on tukea asiakkaan päätöksentekoa. Kajula, O., Kuismin, O., Kääriäinen, M. ja 
Kyngäs, H. (2017) toteavat tutkimuksessaan, että ohjaajan antama tiedon laatu ja sisältö ovat riip-
puvaisia ohjaajan luonteesta ja kokemuksesta. Ohjaajien lisäkoulutus perinnöllisyysneuvonnan to-
teuttamiseksi nousee esiin. Nämä ovat verrattavissa myös tämän tutkimuksen tuloksiin. 
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Roberts, J. S., Patterson, A. K. ja Uhlmann W. R. tutkimuksessaan käsittelivät neurodegeneratii-
visten sairauksien geneettistä testausta. He löysivät samankaltaisia tuloksia tutkimuksessaan, mitä 
tässä kirjallisuuskatsauksessa tuli ilmi. Näitä olivat tietoinen valinta, jossa asiakkaan tulee ymmär-
tää testin mahdollisuudet ja rajoitukset sekä asiakkaan tausta, tiedon monimutkaisuus sekä aika-
rajoitukset ohjaustilanteissa vaikuttavat tietoisen valinnan tekemiseen. Haasteita kohdattiin myös 
numeeristen riskilukujen ymmärryksessä asiakkaiden heikon terveyslukutaidon vuoksi. Kielitaito 
koettiin myös haasteeksi saavuttaa tietoinen suostumus. (Roberts, J. S., Patterson, A. K. ja Uhl-
mann W.R. 2020. Viitattu 17.5.2020.) Asiakkaille annettu tieto potilasohjauksessa ennen testausta 
ja tulosten vaikuttavuuden selittäminen testin jälkeisessä ohjaustilanteessa koettiin tärkeäksi myös 
Cozarua, G. C., Butnariub, L. I. ja Gorduzab, E. V. (2012) tekemässä tutkimuksessa lisääntymis-
häiriöistä. 
 
Tuloksissa nousi esille etnisen taustan ja sosioekonomisen aseman vaikutus siihen, miten ohjaus 
on ymmärretty ja miten on ollut kykeneväinen sen perusteella tekemään päätöksiä. Tämä on 
teema, joka liittyy laajemminkin terveydenhuoltoon liittyviin tasa-arvokysymyksiin. Maksulliset tut-
kimukset aiheuttavat rajoitteita alemman koulutuksen ja sitä kautta alemman tulotason omaaville 
ihmisille. Etnisiin vähemmistöihin ja alempiin sosioekonomisiin ryhmiin kuuluvien on tutkittu osallis-
tuvat sikiöseulontoihin vähemmän siksi, koska he eivät ole pystyneet tekemään tietoista valintaa 
(Dormandy, E., Michie, S., Hooper, R.& Marteau, T. 2005). Myös etnisiin vähemmistöihin kuuluvilla 
ihmisillä, jotka puhuvat äidinkielenään jotain muuta kuin valtakieltä ja niillä, joiden pohjatieto ter-
veyteen ja lääketieteeseen liittyvissä asioissa on vähäisempi, täytyisi olla yhtäläinen mahdollisuus 
saada ymmärrettävää tietoa valintojensa tueksi. 
 
Yksilöllisyys kaiken kaikkiaan on oleellista etenkin sikiöseulontoihin liittyvässä ohjauksessa, jossa 
asiakkaan arvot ja asenteet ovat keskeisiä asioita siinä, haluaako hän osallistua tutkimuksiin ja 
mikä hänen suhtautumisensa esimerkiksi raskaudenkeskeytyksiin on. Ohjaajan olisi tärkeää luoda 
keskusteleva ilmapiiri, jossa kaikenlaiset arvot ja näkemykset ovat sallittuja ja jokaisella on oikeus 
tehdä valintoja niihin perustuen ilman ulkopuolisten ohjailua tai painostusta. Ohjaajan ja asiakkaan 
välinen toimiva kommunikaatio ja arvostus puolin ja toisin lisää luottamusta ja tukee ohjauksen 
vaikuttavuutta. 
 
Raskaana olevat, joiden sikiöillä on todettu korkea riski kromosomipoikkeavuuteen, suhtautuvat 
tutkimusten mukaan positiivisemmin NIPT-tutkimukseen, osallistuivat siihen useammin ja harkitsi-
vat sitä enemmän, kuin matalamman riskin odottajat. Nämä tulokset vaikuttavat siltä, että korkean 
  
35 
riskin raskaana olevat ovat tyytyväisiä siihen, että on tarjolla tällainen turvallinen ja luotettava seu-
lontamenetelmä, jonka avulla he voivat saada lisää tietoa. Korkean riskin raskaana olevat vaikut-
tavat olevan myös itse aktiivisempia hakemaan tietoa ja miettimään ja harkitsemaan vaihtoehtoja 
no ennen NIPT-tutkimusta, koska pitävät positiivista NIPT-tulosta todennäköisempänä.  
 
7.2 Johtopäätökset ja jatkotutkimusaiheet 
Kirjallisuuskatsauksessamme selvisi, että NIPT-potilasohjaukseen kuuluu laajasti eri asioita. Asi-
akkaiden erilaiset vaikuttavat tekijät, ohjaajan oma ohjausosaaminen ja ammattieettinen toiminta 
korostuvat ohjauksessa. Ohjaukseen tulisi varata riittävästi aikaa, ja ohjaajia tulisi kouluttaa jatku-
vasti ohjausosaamisen ylläpitämiseksi ja kehittämiseksi. Ohjaajan perehtyminen asiakkaan taus-
taan tukee ohjauksen yksilöllisyyttä. Päätöksenteon tukeminen ja ohjailemattomuus kuuluvat am-
mattieettiseen toimintaan, minkä jokaisen ohjaajan tulisi hallita ohjauksessa. 
 
Jatkotutkimuksena NIPT-potilasohjaukseen voisi tehdä haastatteluita raskaana oleville naisilla ja 
heidän kumppaneilleen Suomen sikiötutkimusneuvontayksiköissä. Tällöin saataisiin enemmän ko-
kemustietoa NIPT-potilasohjauksesta suomalaisilta raskaana olevilta naisilta ja mahdollisesti hei-
dän kumppaneiltaankin. Jatkotutkimushaasteena voisi myös olla kumppaneiden osallistaminen 
NIPT-potilasohjaukseen ja osallistamisen vaikutus heihin tai vaikuttaminen päätöksentekoon. Kii-
nassa (On Kou, K. ym. 2015) tehdyssä tutkimuksessa korostettiin juuri puolison osallistumista pe-
rinnöllisyysneuvontaan sekä sen vaikutuksia päätöksentekoon, tätä olisi hyvä tulevaisuudessa tut-
kia myös Suomessa. Seulontatutkimuksiin liittyvässä ohjauksessa keskitytään helposti juuri ras-
kaana olevaan ja kumppani voi jäädä liian vähälle huomiolle, vaikka tutkimuksiin liittyvät päätökset 
tehdään usein yhdessä kumppanin kanssa ja niiden tulokset vaikuttavat molempien elämään. 
 
7.3 Kirjallisuuskatsauksen luotettavuus ja eettisyys 
Kuvailevan kirjallisuuskatsaus on joustava tapa tehdä tutkimusta. Siinä voidaan joustaa tutkimus-
kysymyksien kanssa ja tarkentaa tai jopa muuttaa kysymyksiä prosessin aikana. Aineistoa vali-
tessa on tärkeää pitää tutkimuskysymys mielessä ja tutkia aineiston sisältöä vastaako se tutkimus-
kysymykseen. Tätä voi tehdä koko prosessin ajan. Aineistoon myös hyväksytään muitakin, kuin 
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vain tieteellisiä artikkeleita, jos se nähdään tarpeelliseksi. Tuloksia esiteltäessä on tärkeää kuvailla 
menetelmät, miten tuloksiin on päädytty ja olla läpinäkyviä niiden esittämisen kannalta. (Kangas-
niemi, M., ym.  2013, 291-301.) 
 
Luotettavuutta tutkimukselle saatiin sillä, että aineistoa etsittiin monipuolisesti luotettavista tieto-
kannoista. Olemassa olevaa kirjallisuutta ja tutkimuksia tarkasteltiin kriittisesti. Aiheista pyrittiin ha-
kemaan ajantasaista tietoa, sillä sosiaali- ja terveysalalla tutkimuksien ajantasaisuus voi muuttua 
nopeastikin. Luotettavuutta lisäsi myös alkuperäistutkimuksien käyttö, sillä toisen käden tieto on 
saattanut vääristyä. (Kankkunen, P. & Vehviläinen-Julkunen, K. 2017, 93-94.)  
 
Opinnäytetyön luotettavuutta parantaa se, että opinnäytetyön tekijöitä oli kaksi yhden sijasta, sillä 
yksin tutkija saattaisi sokaistua omalle tuotokselleen ja tehdä virhepäätelmiä tutkimuksessa. (Kank-
kunen, P. ym. 2017, 197.) Luotettavuutta paransi myös se, että molemmilla oli samanlainen käsitys 
siitä, mihin opinnäytetyömme vastaa. Tiedonhakuprosessin testihakuvaiheessa hyödynsimme ha-
kukoneiden ja hakusanojen valinnassa informaatikon apua. 
 
Yksi kirjallisuuskatsauksen valituista tutkimuksista oli systemaattinen kirjallisuuskatsaus, joka pää-
tettiin sisällyttää katsaukseen, koska se toi monipuolisesti vastauksia tutkimuskysymyksiin. Tämä 
tosin voi heikentää kirjallisuuskatsauksen luotettavuutta, kuten myös päätös jättää maksulliset tut-
kimukset pois, vaikka NIPT-potilasohjauksesta on jo muutenkin rajallisesti tutkimusta olemassa.  
 
Ulkomaisia lähteitä on myös teoriaosuudessa vähän. Valituista tutkimuksista kirjallisuuskatsauk-
seen oli Iso-Britanniassa tehdyissä kolmella tutkimuksella samat tekijät, mikä heikentää kirjallisuus-
katsauksen luotettavuutta. Lisäksi yksi kolmasosa tutkimuksista on tehty Hollannissa. Osa tutki-
muksista oli tehty maissa, joissa NIPT-tutkimus on maksullinen, tämän vuoksi tutkimuksissa nousi 
esiin hyvätuloisten ja korkeasti koulutettujen suurempi osallistuminen tutkimukseen. Tutkimukset 
olivat englanninkielisiä, joten niiden luotettavuus on voinut kärsiä käännösprosessin aikana, sillä 
kaikki vivahteet eivät välttämättä välity käännöslauseisiin. 
 
Suomessa tutkimusetiikan laadun turvaamiseksi on perustettu tutkimuseettinen neuvottelulauta-
kunta (TENK) vuonna 1991. Tutkimusetiikkaa ohjaa myös Suomen lainsäädäntö. Suomeen on 
myös perustettu eettisiä lautakuntia tutkimusten eettisen laadun kontrollointia varten. Näitä on Suo-
men sairaanhoitopiireissä, joissa hyväksytetään tutkimussuunnitelmat. (Leino-Kilpi, H. & Välimäki, 
M. 2014, 361-374.) 
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Hyvään tieteelliseen käytäntöön kuuluu tutkimuksen eettinen arviointi. Tutkimusta tehdessä tulee 
noudattaa tieteellisiä toimintatapoja, ottaa muut huomioon, olla avoin julkaistaessa tuloksia sekä 
ilmoittaa mahdolliset rahoitukset sekä muut sidonnaisuudet. Loukkaukset ja piittaamattomuus eet-
tisiä toimintatapoja kohtaan tai muiden vähättely aiheuttaa aiheen selvittelyn tutkimusta harjoitta-
vassa organisaatiossa. Ihmisiä ja inhimillistä toimintaa koskevissa tutkimuksissa eettisyyden huo-
mioiminen on erityisen tärkeää. Tietolähteet tuleekin valita niin, että siitä aiheutuisi mahdollisimman 
vähän haittaa tutkittaville. (Leino-Kilpi, H. ym. 2014, 361-374. Tutkimustieteellinen neuvottelukunta 
2020. Viitattu 18.4.2020.)  
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8 OPPIMISPROSESSI 
Kirjallisuuskatsauksen aihe valikoitui meille opettajan kautta. Olimme kuulleet NIPT-tutkimuksesta, 
mutta emme olleet sen enempää ennen tätä siihen perehtyneet. Koimme aiheen mielenkiintoiseksi 
ja tulevan ammatin puitteissa myös hyödylliseksi. NIPT-tutkimus on uudenlainen tapa tutkia sikiön 
kromosomihäiriöitä ja tulevaisuudessa jatkokehittämisellä sillä varmasti pystyy tutkimaan yhä laa-
jemmin erilaisia sairauksia. NIPT-tutkimus on myös kehitysaskel turvallisempaan suuntaan sikiötä 
tutkittaessa verrattuna istukka- ja lapsivesitutkimuksiin. Aihe herätti meidän mielenkiintoamme pe-
rinnöllisyyslääketiedettä kohtaan. Perinnöllisyyslääketieteestä ei usein puhuta koulussa, eikä sii-
hen myöskään törmää omassa elämässä ennen kuin omalle kohdalle tulee tarve perinnöllisyyslää-
ketieteen palveluille.  
 
Kirjallisuuskatsausta tehdessämme opimme priorisoimaan työtehtäviä ja jakamaan vastuuta. 
Opimme myös aikatauluttamaan omaa työtämme, jotta pääsemme asettamaamme tavoitteeseen 
eli opinnäytetyön valmistumiseen keväällä 2020. Kuvaileva kirjallisuuskatsaus oli meille uusi me-
netelmä, jonka vuoksi vaati paljon aikaa opetella ja perehtyä kyseiseen menetelmään. Yhteistyö 
sujui meillä alusta asti hyvin ja prosessin aikana opimme lisää toistemme vahvuuksista ja olemaan 
joustavia. Kommunikointimme toimi kiitettävästi.  
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